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B Resumo: As anomalias congénitas sdo detectadas ao nascimento. Sao hereditdrias
quando a etiologia envolve genes ou cromossomos e nao hereditarias quando as
causas sdo exogenas ao genotipo. Quando um individuo apresenta varias
anomalias congénitas associadas ele pode ser portador de uma sindrome, e deve
ser encaminhado a um servigo de aconselhamento genético para esclarecimento do
diagnostico, célculos dos riscos de recorréncia na familia e orientagdes sobre a
conduta terapéutica. O aconselhamento genético envolve o exame fisico do
paciente e exames laboratoriais. Entre esses estao os citogenéticos que se destinam
ao estudo dos cromossomos. O servigo de aconselhamento genético se destina
também ao estudo de vinculo genético entre os individuos, pesquisa de
histocompatibilidade e outros estudos imunogenéticos.

Unitermos: Malformagdes congénitas, aconselhamento genético, hereditariedade,
sindromes.

Abstract: Congenital anomalies are detected at birth. They are inherited when the
etiology involves the genetic material. Associated congenital anomalies can represent
a syndrome; a genetic counselling service is indicated to inform diagnoses,
reccurrence risks and adequate treaiment.

Keywords: Congenital anomalies, genetic counselling, heredity, syndromes.

Introdugio

Anomalias congénitas sdo defeitos fisicos. ou mentais que podem ser
visualizados ao nascimento. Afetam 3% dos nascidos e podem ser hereditarias
(Cohen, 1982). Sao classificadas em 3 tipos:

- malformagdes - quando a causa é enddgena (envolve o material
genético) sao hereditarias.
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- disrupgoes - quando a causa € exdgena e afeta o individuo no periodo
embrionario, como por exemplo o virus da rubéola. Como o gendtipo estd intacto elas
nao sdo hereditarias.

- deformagdes - quando a causa ¢ exdgena ¢.afeta o individuo no
periodo fetal. Podem ter origem num fator mecénico, como por exemplo
anormalidades uterinas, insuficiéncias de liquido amniotico, etc. Nao sao hereditarias.

As anomalias congénitas podem ainda ser classificadas em isoladas e
associadas. No primeiro caso ocorrem sozinhas; no segundo, associam-se a outros
defeitos fazendo parte, frequentemente, de espectros sindromicos (Gorlin, 1990).

Sindrome é definida como um conjunio de anomalias congénitas cujo
fator etiologico é comum e podem envolver genes, cromossomos ou ambiente ( fisico,
quimico e bioldgico). (Opiiz, 1984)

Sindromes Génicas

Tém origem em mutagdes de alelos. Sua frequéncia e de 1 para 2.000
nascimentos. S&o malformativas ou n3o. O Diagnostico é dificil por técnicas
laboratoriais comuns. Ha necessidade do levantamento do histérico familial adequado.
Podem ser monogénicas quando envolvem genes autossdmicos ou ligadas ao sexo
quando envolvem genes localizados nos cromossomos sexuais.

Sindromes Cromossomicas

Sao sempre malformativam. Incluem constantemenie retardamento
mental, anomalias genitais e baixa estatura. Referem-se a alteragdes do numero ou da
estrutura dos cromossomos. Sua frequéncia ¢ de aproximadamente 7 para 1.000
nascimentos € s3o responsaveis por boa parte dos abortos espontineos que ocorrem
no primeiro trimestre de gestagao. A detecgdo dessas anomalias € feita através do
caridtipo que é o exame dos cromossomos, geralmente feito em leucocitos de sangue
periférico.

Sindromes Ambientais

Nzo sdo hereditarias. Sao causadas por agentes teratogénicos fisicos
(ex: radiagdo ionizante, hipertermia), quimicos (ex: anticonvulsivantes, corticoides,
anticoagulantes, antimitoticos, hormonios sexuais, abortivos, vitamina A, dlcool) e
biologicos (ex: toxoplasmose, rebéola).

Os fatores ambientais tém ag¢ao nociva, principalmente quando a mulher
¢ exposta a eles durante o primeiro trimestre de gestagio. »

Diagnostico das Anomalias Congénitas
Antes do nascimento, as anomalias congénitas, principalmente as que

envolvem a morfologia, podem ser diagnosticadas através de exames radiologicos e
ultrassonogréficos. No caso de disturbios cromossdmicos, o diagnostico pode ser feito
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através de anilise de material proveniente de vilosidades coriénicas, liquido amnidtico
ou sangue do cordao umbilical.

ApéGs o nascimento o portador de anomalias congénitas deve ser
encaminhado ao geneticista clinico ¢ a partir de exames fisicos e laboratorias o
diagnostico podera ser esclarecido.

A importancia do diagnostico se reflete no conhecimento do risco de
recorréncia das anomalias em questao e da conduta terapéutica que visa a melhoria da
qualidade de vida do individuo afetado.

As informagdes e orientagdes sobre o modo de herenga, transmissao,
diagnostico pré-natal e tratamento do individuo portador de malformagdes congénitas
sao dadas pelo geneticista através do processo denominado aconselhamento genético.

Aconselhamento Genético )

Um servigo especializado em Aconselhamento Genético é constituido,
normalmente por uma clinica que se destina ao atendimento da populagio € um
laboratorio onde sdo realizados os exames pertinentes.

Os profissionais diretos do servigo sdao o especialista em genética
clinica e o citogeneticista e os indiretos sao os psicologos, fonaudiologos,
fioterapeutas, imunogeneticistas e médicos de varias especialidades. Esses
profissionais atendem & populagdo nos seguinies casos:

a) Familias com casos de anomalias congénitas

b) Casais estéreis ou com historia de abortos ou natimortos.
¢) Casais consanguineos

d) Portadores de anemias hereditdrias

¢) Individuos expostos a teratogenos

f) Duvidosos de paternidade

g) Casais ansiosos em gerar criangas portadoras de anomalias
h) Mulheres com amenorréia priméaria
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